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Adresse email : sbraun@afm.genethon.fr
Traiter la dystrophie musculaire suppose de corriger la moitie´ de la masse de
l’organisme et dans 30 % des cas, le cœur et le syste`me nerveux central. Ce
challenge complexe pour la the´rapeutique concentre ne´anmoins toutes les pistes
dont beaucoup sont sources d’innovations. Diverses formes de the´rapie ge´nique
sont en essai clinique tant pour les formes pre´coces que pour les formes Becker :
transfert dans les muscles de la se´quence codante comple`te ou partielle de la
dystrophine ; « chirurgie » de l’ARN (modulation de l’e´pissage ou translecture
de codons STOP mais cette dernie`re s’est re´ve´le´e de´cevante dans un re´cent essai
de phase IIb) ou de l’ADN ; transfert ou induction d’autres ge`nes a` vise´e
the´rapeutique. Applicables aux adultes comme aux enfants, l’aide a` la
re´ge´ne´ration musculaire pourrait permettre de pre´server une certaine force
musculaire inde´pendamment de la cible ge´ne´tique. Diffe´rents types cellulaires
souches sont e´value´s : me´sangioblastes, CD133 + , ou un nouveau type
cellulaire identifie´ par une e´quipe nantaise, qui, administre´s dans la circulation
sanguine, ont la capacite´ d’extravasation et de transdiffe´renciation en cellules
musculaires squelettiques. La stimulation de la myogene`se peut eˆtre obtenue
e´galement par induction pharmacologique (facteurs de croissance ou anti-
myostatines). Enfin, diverses approches pharmacologiques visent a` prote´ger les
cellules musculaires et cardiaques de la de´gradation. Le traitement efficace de la
DMD/BMD passera probablement par une combinaison d’une the´rapie
spe´cifique de restauration de l’expression de la dystrophine avec une the´rapie
non spe´cifique re´ge´ne´ratrice et/ou cytoprotectrice.
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Duchenne. Use of corticosteroids in Duchenne Muscular
Dystrophy
C. Halberta,b, C. Richelmec, D. Hamround, C. Beroudd, B. Chabrola
a Service de neurologie pe´diatrie, centre de re´fe´rence des maladies
neuromusculaires, CHU de Timone enfant, Marseille-Nice, Marseille,
France ; b centre de re´fe´rence des maladies neuromusculaires, consultation
enfant Marseille, CHU de Timone, Marseille, France ;c centre de re´fe´rence des
maladies neuromusculaires, consultation enfant Nice, CHU de l’Archet, Nice,
France ; d unite´ INSERM U 827, IURC, universite´ Montpellier I
* Auteur correspondant.
Adresse email : cecile.halbert@ap-hm.fr1877-0657/$ – see front matter
doi:10.1016/j.rehab.2010.08.014Les corticoı¨des sont utilise´s depuis bientoˆt deux de´cennies dans certains pays,
pour tenter de ralentir l’e´volution de la maladie dans la dystrophie musculaire
de Duchenne. L’expe´rience franc¸aise est plus re´cente dans la plupart des
centres pe´diatrique de maladies neuromusculaires. Plusieurs e´tudes, pour la
plupart re´trospectives, mettent en e´vidence un be´ne´fice de ce traitement. En
France, un observatoire a e´te´ re´alise´ durant l’anne´e 2008 pour colliger la
plupart des dossiers de garc¸ons atteints de dystrophie musculaire de
Duchenne sous corticothe´rapie. Cet observatoire a permis de mettre en
e´vidence l’existence de groupes de patients « re´pondeurs » et « non
re´pondeurs » a` la corticothe´rapie, l’e´volution des scores de MFM, capacite´
vitale pour les patients re´pondeurs, ainsi que certains effets secondaires de ce
traitement.
CO15-003
Modification de la prise en charge de la scoliose dans le
cadre de la DMD après l’avènement de la corticothérapie :
revue de la littérature.
E. Viehweger
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Avant l’e´poque des traitements syste´miques, il a e´te´ de´crit que la scoliose
survient chez 90 % des patients atteints de dystrophie musculaire de Duchenne
(DMD) entre 2–5 ans apre`s perte de la marche. L’indication de stabilisation
chirurgicale du rachis par arthrode`se verte´brale e´tait devenu Gold Standard pour
ame´liorer la qualite´ de vie des patients. Le moment ide´al e´tait une maturite´
osseuse suffisante, si possible une petite angulation scoliotique et une fonction
cardio-pulmonaire suffisamment pre´serve´e.
L’introduction du traitement par corticoı¨des notamment au Canada, puis
aussi en France, a modifie´ la prise en charge de ses patients. Des effets
be´ne´fiques pour la prolongation de la marche, le ralentissement de la
diminution de la capacite´ vitale et de la de´gradation de la fonction cardiaque
ont e´te´ de´crits.
La litte´rature rapporte apre`s utilisation des corticoı¨des a` long terme une
diminution significative de la survenue de scoliose. Des tassements verte´braux
n’entraıˆneraient pas de troubles fonctionnels, ni des effets sur l’e´volution de la
scoliose. Chez les patients qui pre´sentaient tout de meˆme une scoliose a`
indication chirurgicale, les e´quipes expe´rimente´es ne de´crivent pas de difficulte´
technique particulie`re.
Le pronostic du rachis a` long terme, a` maturite´ osseuse n’a pas e´te´ de´crit dans la
litte´rature.
Le couˆt de la prise en charge peut eˆtre diminue´ en e´vitant la chirurgie du rachis
avec la re´e´ducation associe´e.
Les donne´es de la litte´rature existent, mais sont clairement encore insuffisantes.
Il est alors important d’inclure une e´valuation pre´cise de l’e´tat rachidienne des
patients DMD traite´s par corticoı¨des.
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Les centres de référence des maladies neuromusculaires en
France et leur coordination.
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Hoˆpital la Timone, Marseille
Adresse email : jean.pouget@ap-hm.fr
Le plan national maladies rares 2004–2009 a permis la cre´ation des centres de
re´fe´rence (CR) pour la prise en charge des maladies rares. Parmi celles-ci, les
maladies neuromusculaires occupent une place non ne´gligeable e´tant donne´ la
pre´valence cumule´e des diffe´rents types de pathologies. Au total, plus de
30 000 personnes en sont atteintes en France et ceci a justifie´ la cre´ation de dix
CR des maladies neuromusculaires. Si la cre´ation de ces CR a permis
l’obtention d’une dotation financie`re cible´e, tre`s largement consacre´e a` une aide
humaine supple´mentaire, le cahier des charges du CR est exigeant :
ame´lioration et e´valuation de la prise en charge, recueil de donne´es
e´pide´miologiques avec la constitution de bases de donne´es, e´laboration de
recommandations pour la prise en charge et de projets de recherches cliniques,
e´laboration des protocoles nationaux de diagnostic et de soins (PNDS),
formation et information des professionnels de sante´, liens actifs avec les
associations de patients, cre´ation de filie`res de soins incluant les centres de
compe´tence. E´tant donne´ ces missions communes aux diffe´rents CR des
maladies neuromusculaires, il apparaissait logique de se doter d’une structure
de coordination permettant une mutualisation optimale des actions des
diffe´rents centres. Cette coordination des CR neuromusculaires (CORNEMUS)
a e´te´ cre´e en 2008 et a re´alise´ depuis la constitution d’une base de donne´es
commune et l’e´laboration d’un certain nombre de recommandations soit pour le
diagnostic, soit pour la prise en charge.
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Diagnostic génétique des myopathies : intérêt et
répercussions sur la prise en charge
E. Salort-Campana
Hoˆpital la Timone, Marseille
Adresse email : emmanuelle.salort-campana@ap-hm.fr
Ces vingt dernie`res anne´es, la nosographie des myopathies a e´te´
re´volutionne´e par les progre`s de la ge´ne´tique me´dicale. La de´couverte de
nouveaux ge`nes implique´s dans les myopathies a modifie´ les anciennes
classifications. Des mutations d’un ge`ne peuvent entrainer plusieurs
phe´notypes musculaires. A` l’inverse, un phe´notype pre´cis peut eˆtre la
conse´quence de mutations dans des ge`nes diffe´rents. L’identification du ge`ne
responsable d’une myopathie doit eˆtre une priorite´ car elle a de multiples
re´percussions sur la prise en charge du patient. Elle permet de proposer un
conseil ge´ne´tique adapte´ au patient et a` ses apparente´s et d’adapter la
surveillance et la pre´vention des complications, notamment cardiaques et
respiratoires. Elle apporte des e´le´ments pronostiques. Elle est le plus souvent
un des pre´s requis indispensables a` l’inclusion du patient dans d’e´ventuelles
e´tudes cliniques ou the´rapeutiques. Nous illustrons a` travers des exemples
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La myopathie facio-scapulo-hume´rale (FSH) est la troisie`me dystrophie
musculaire par ordre de fre´quence. L’incidence de la FSH est estime´e a` 5 cas
pour 100 000 habitants.
Il s’agit d’une myopathie progressive autosomique dominant caracte´rise´e par un
de´ficit asyme´trique et se´lectif touchant la face. Une perte auditive portant sur les
fre´quences aigue¨s et/ou une microangiopathie re´tinienne peuvent eˆtre note´es.
La FSH est associe´e a` une de´le´tion d’une re´gion du chromosome 4 contenantdes copies d’unite´ re´pe´te´es en tandems situe´es en 4q35. Les premiers
symptoˆmes apparaissent a` un aˆge tre`s variable, classiquement entre 10 et 20 ans,
avec aux extreˆmes, des formes infantiles parfois tre`s pre´coces, et des formes
de´butant a` l’aˆge muˆr, au-dela` de 50 ans. Le retentissement fonctionnel est
ge´ne´ralement compatible avec une activite´ subnormale jusqu’a` l’aˆge de 30–
40 ans. Compte tenu de l’extreˆme rarete´ des complications cardiaques et
respiratoires dans la FSH, l’espe´rance de vie dans cette myopathie est
comparable a` celle de la population ge´ne´rale, a` l’exception des formes infantiles
pre´coces ou de quelques tre`s rares formes tre`s e´volutives de l’adulte. Le
traitement est symptomatique ; une prise en charge adapte´e en re´e´ducation est
ne´cessaire. L’atteinte des membres infe´rieurs est a` pre´dominance distale, les
difficulte´s de marche peuvent souvent eˆtre ame´liore´es par un appareillage. Le
caracte`re e´volutif de la FSH ne´cessite une e´valuation re´gulie`re de l’intensite´ des
troubles observe´s et de leurs re´percussions physiques, sociales et psycholo-
giques. Un bilan annuel de suivi est recommande´ dans un centre de re´fe´rence.
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Atteinte respiratoire dans les maladies neuromusculaires
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Objectifs.– Mise au point sur l’atteinte et la prise en charge respiratoire des
maladies neuromusculaires.
Patients et me´thodes.– Revue de la litte´rature et rappel de physiopathologie,
focalisation sur les particularite´s des pathologies les plus fre´quemment
rencontre´es : maladie de Steinert et myopathie de Duchenne.
Re´sultats.– L’atteinte respiratoire des patients neuromusculaires va s’installer a`
diffe´rents moments de l’e´volution de la maladie selon les pathologies
rencontre´es. Diffe´rents e´le´ments de la commande centrale aux effecteurs
moteurs participants a` la ventilation vont pouvoir eˆtre concerne´s. La
symptomatologie va eˆtre variable selon la pathologie, le niveau de l’atteinte
ventilatoire et le retentissement fonctionnel de la pathologie neuromusculaire
avec e´ventuellement installation progressive d’une insuffisance respiratoire
restrictive de type neuromusculaire et/ou apparition d’un encombrement. Les
me´thodes de prise en charge ventilatoire e´voluent avec le de´veloppement des
techniques de de´sencombrement instrumentales et l’e´volution des mate´riels et
modes de ventilation.
Discussion.– La connaissance de la pathologie concerne´e et la vigilance
clinique permettent une prise en charge pre´coce et adapte´e de l’atteinte
respiratoire des patients neuromusculaires.
CO15-008
Réseau et accompagnement des enfants et de leurs familles
en situations de handicap dues a une déficience motrice
J. Vergnettes
Association contre les myopathies, Luynes
Adresse email : jvergnettes@afm.genethon.fr
Une fois le diagnostic pose´, les parents de l’enfant de´couvrent un monde
nouveau ou` ils devront e´voluer avec leur enfant. La loi du 11 fe´vrier 2005 repose
les modalite´s de prise en charge.
Je de´crirai les structures et les diffe´rentes modalite´s de prise en charge pour ces
enfants dans le champ du handicap moteur.
Je de´crirai rapidement les structures de prise en charge existantes.
E´tablissements de suivi me´dicaux, me´dicaux sociaux et associatifs.– Me´dicaux :
centres d’action me´dico-sociale pre´coce (CAMSP) ; centres me´dico-
psychologiques (CMPP) ; re´seaux de sante´.
Me´dico-sociaux : service d’e´ducation spe´ciale et de soins a` domicile ;
e´tablissements spe´cialise´s : IEM, IME.
Service associatif : le service re´gional provence AFM et particulie`rement le roˆle
du technicien d’insertion dans la prise en charge des enfants atteints de maladies
neuromusculaires.
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suite a` la loi du 11 fe´vrier 2005 et a` la cre´ation des maison de´partementales des
personnes handicape´es (MDPH) ; je de´taillerai les nouvelles modalite´s de la
scolarisation.
Aides humaines.– La prestation de compensation du handicap pour les enfants
permet de choisir la (PCH) plutoˆt que le comple´ment de l’allocation d’e´ducation
d’enfant handicape´ (AEEH) et permet de pouvoir financer beaucoup plus
d’heures d’aides humaines si besoin.
Perspectives d’avenir.– Re´flexion sur les possibilite´s ouvertes aux familles pour
diversifier le type d’aide humaine et ce que cela peut ge´ne´rer dans les
organisations familiales.
CO15-009
Enquête de satisfaction sur le fauteuil roulant électrique
auprès d’une population neuromusculaire
N. Pellegrinia, S. Bouche´b
a Hoˆpital R.-Poincare, Garches ; b fondation Garches, Garches
Objectif .– E´valuer, dans une population neuromusculaire, la satisfaction envers
le fauteuil roulant e´lectrique.
Mate´riel et me´thode.– Nous avons re´alise´ une enqueˆte de satisfaction aupre`s de
73 personnes atteintes de myopathie, avec l’e´chelle de satisfaction envers une
aide technique.
Re´sultats.– En re´ponse a` la question : « quels sont les trois items les plus
importants pour vous ? ». Les items cite´s le plus souvent sont : le confort, la
facilite´ d’utilisation, les dimensions, la solidite´ et la se´curite´. Nous avons
distingue´ trois types de fauteuil :
– fauteuils de´montables sans outil :
– ce sont des fauteuils qui peuvent eˆtre mis en voiture en de´montant la
batterie. Ils sont a` dominante inte´rieure. Nous avions cinq Mistral, quatre
Mirage, trois Esprit Action 4, 2 F16, 1 Star, 1 A200. Le Mistral a une ESAT
me´diocre :
– fauteuils a` chaˆssis fixe, inte´gralement rembourse´s par la se´curite´ sociale :
– ce sont des fauteuils a` utilisation mixte ; nous avions trois Avantage2, deux
Samba, deux Pronto, deux Jet3, un Dragon et un Vibe. Tous ces fauteuils
donnent satisfaction a` leur utilisateur :
– fauteuils a` chaˆssis fixe, non inte´gralement rembourse´s par la se´curite´ sociale :
– ces fauteuils sont a` dominante exte´rieure. Nous avions 17 Storm, neuf
Permobil, cinq Typhoon, deux Adventure, deux B600, deux F55, deux Levo,
deux Tornado, un Balder, un Allround900C, un GTSprint, un C1000. Le
Typhoon semble peu solide.
Discussion.– Chaque fauteuil a ses qualite´s et ses de´fauts, d’ou` l’importance
d’un conseil avise´ pour choisir un fauteuil le mieux adapte´ possible aux besoins
de la personne.
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Activité physique adaptée et myopathies de l’adulte
L. Fe´asson
Unite´ de myologie, centre re´fe´rent maladies neuromusculaires rares
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Adresse email : Leonard.Feasson@univ-st-etienne.fr
Durant cette dernie`re de´cennie, publications scientifiques, confe´rences de
consensus et autres tables rondes d’experts ont confirme´ l’innocuite´ et l’inte´reˆt
de la pratique d’une activite´ physique adapte´e dans le contexte des myopathies.
Il est de plus en plus reconnu que le maintien, voire l’ame´lioration, des capacite´s
musculaires de ces patients peut relever d’un entraıˆnement re´gulier y compris
sur la base d’activite´s sportives ou ludiques.
En pre´ requis, il est cependant ne´cessaire de connaıˆtre les diffe´rentes modalite´s
d’exercice envisageables, les contraintes me´caniques qui en re´sultent et les
be´ne´fices musculaires attendus. En effet, si une the´rapie par l’exercice est
vivement encourage´e chez le myopathe, elle repose sur des pre´conisations
d’usage fonde´es sur la connaissance de la physiologie de l’exercice et de la
physiopathologie de la myopathie en cause. Pour les atteintes les plus se´ve`res,un accompagnement spe´cialise´ par un moniteur ou un kine´sithe´rapeute peut non
seulement s’ave´rer indispensable pour une bonne pratique mais aussi essentiel a`
sa pe´rennisation. La complexite´ de la mise en œuvre de cette (re´) e´ducation tient
de la diversite´ des e´tiologies, de leur rarete´ mais aussi de la varie´te´ des
entraıˆnements musculaires possibles. C’est pourquoi, nous illustrerons ce sujet
a` partir des me´thodes et des re´sultats extraits d’e´tudes re´centes et pertinentes.
Enfin, nous proposerons une actualisation des recommandations de prescription
de la the´rapie par l’exercice en pointant les principaux e´cueils a` e´viter et en
pre´sentant les pre´conisations utiles aux patients et aux acteurs me´dicaux et
parame´dicaux qui l’accompagnent.
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Équilibre et myopathies de l’adulte
P. Thoumie
Hoˆpital Rothschild APHP, Paris
Adresse email : philippe.thoumie@rth.aphp.fr
Les myopathies de l’adulte ont en commun un tableau de de´ficit de la force
musculaire dont les conse´quences sur la fonction motrice sont variables,
permettant le plus souvent un maintient de la locomotion jusqu’a` un aˆge avance´
au prix de plusieurs adaptations posturales.
La marche sur le plat ou dans les escaliers et les transferts assis-debout sont
autant de situations difficiles a` appre´hender au fur et a` mesure que se de´veloppe
le de´ficit moteur.
Les re´sultats de la litte´rature sont rares mais assez homoge`nes pour montrer la
tole´rance d’un programme de re´entrainement dans plusieurs formes cliniques de
myopathies de l’adulte.
L’examen clinique doit comporter un interrogatoire essentiel pour pre´ciser le
me´canisme en cause dans l’instabilite´. Il doit eˆtre comple´te´ par un examen de la
force musculaire, des de´formations structurales ou posturales et un examen des
capacite´s d’e´quilibration d’abord clinique et si possible instrumental.
La re´e´ducation de l’e´quilibre comporte a` la fois un travail de sollicitation
musculaire et d’ame´lioration de la fonction. L’appareillage doit eˆtre discute´ au
cas par cas. Le petit appareillage d’action modeste apporte parfois de grands
re´sultats. Les aides techniques (cannes, de´ambulateur) peuvent eˆtre d’un
appoint pre´cieux pour controˆler la stabilite´ a` un stade plus avance´ de la
maladie. L’e´valuation de la prise en charge a` court terme est favorable en
particulier chez les patients atteints de dystrophie myotonique (cf
communication spe´cifique). A` long terme se pose la question du suivi et de
la fre´quence de cette prise en charge qui doit s’adapter a` une affection
lentement progressive.
CO20-003
L’évaluation de la fonction musculaire dans les maladies
neuromusculaires
V. Tiffreau*, A. Thevenon
CHRU de Lille, universite´ Nord de France, Lille cedex
* Auteur correspondant.
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Les maladies neuromusculaires sont responsables d’une alte´ration de la
fonction musculaire, le plus souvent lentement progressive. Il existe plusieurs
moyens de l’e´valuer. Les me´thodes de mesure de la fonction musculaire
doivent re´pondre a` diffe´rents crite`res de qualite´ me´trologique. La recherche
clinique dans le domaine des maladies rares exige des me´thodes universelles,
facile a` diffuser, fiables d’un centre a` l’autre. Le de´veloppement d’outils plus
sensibles est ne´cessaire a` l’observation des changements en raison de leur
faible amplitude et des effectifs re´duits. Plusieurs strate´gies sont propose´es,
elles explorent les parame`tres me´caniques, morphologiques e´lectrophysio-
logiques ou me´taboliques de la fonction de contraction musculaire selon qu’on
souhaite observer la force maximale volontaire ou la fatigue. La connaissance
de l’histoire naturelle des maladies neuromusculaires ou de l’effet de
nouvelles the´rapeutiques justifie un effort de de´veloppement de telles
me´thodes.
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Capacités posturo-locomotrices et maladie de Steinert.
Évaluation à court terme d’un programme de rééducation
P. Thoumie*, B. Missaoui, E. Rakotovao, S. Bendaya, M. Mane, B. Pichon
Hoˆpital Rothschild APHP, Paris
* Auteur correspondant.
Adresse email : philippe.thoumie@rth.aphp.fr
Objectifs.– E´valuer les effets d’un programme de re´e´ducation en terme
d’e´quilibre, de locomotion et de force musculaire dans une population de
patients atteints de dystrophie myotonique de Steinert
Patients.– Vingt patients ont be´ne´ficie´ d’un programme de re´e´ducation mene´ en
milieu hospitalier et encadre´ par une e´valuation clinique et instrumentale.
L’e´valuation a porte´ sur une mesure quantitative de l’e´quilibre par tests
cliniques et stabilome´triques, de la marche e´value´e par le Locome`tre1 et de la
force des muscles extenseurs et fle´chisseurs du genou mesure´s en isocine´tisme
en mode concentrique a` 60 8C/s.
Re´sultats.– Apre`s re´e´ducation, on observe une ame´lioration significative des
capacite´s d’e´quilibration mesure´e par l’e´chelle de Berg, de la vitesse de
marche rapide et de la force musculaire. L’e´valuation instrumentale de
l’e´quilibre statique et de la vitesse de marche spontane´e ne montre pas de gain
apre`s re´e´ducation. Aucune corre´lation n’est retrouve´e entre les diffe´rents
gains.
Conclusion.– Un programme de re´e´ducation centre´ sur la force, la marche et
l’e´quilibre a permis une ame´lioration significative de certains parame`tres
dans la dystrophie myotonique de Steinert. Ces re´sultats te´moignent de
l’inte´reˆt d’une re´e´ducation motrice a` court terme chez ces patients
dans un contexte de prise en charge multidisciplinaire. La dissociation
observe´e dans les re´sultats mesure´s chez ces patients sugge`re la contribution
d’une participation cognitive aux limitations ressenties par les patients
atteints de myopathie de Steinert dans le domaine de la marche et de
l’e´quilibre.
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Electrical stimulation of shoulder girdle and quadriceps
femoris in focioscapulohumeral muscular dystrophy
patients
S.-S. Colson, M. Benchortane, V. Tanant, J.-P. Faghan, M. Fournier-Mehouas*,
C. Benaı¨m, C. Desnuelle, S. Sacconi
CHU, Nice cedex 3
*Corresponding author.
Email address : fournier-mehouas.m@chu-nice.fr
Objective.– To investigate the feasibility, safety, and efficacy of neuromuscular
electrical stimulation (NMES) strength training in facioscapulohumeral
muscular dystrophy (FSHD) patients.
Design.– Uncontrolled before-after trial.
Settings.– Neuromuscular disease center in a university hospital and a private
practice-physical therapy office.
Participants.– Nine FSHD patients (three women and six men; age 55.7  10.4
years) clinically characterized by shoulder girdle and quadriceps femoris
muscle weakness.
Interventions.– All patients underwent five months of strength training with
NMES bilaterally applied to the deltoid, trapezius transversalis, vastus lateralis
and vastus medialis muscles, for five 20 min sessions per week.
Main outcome measures.– Plasma creatine kinase (CK) values; scores for pain
and fatigue on visual analog scales, manual muscle testing (MMT), maximal
voluntary isometric contraction (MVIC), and six minute walking tests (6MWT);
and self-reported changes in daily living activities.
Results.– NMES strength training was well tolerated. Most of the muscle
functions (shoulder flexion and extension and knee extension on both sides)
assessed by MMT were significantly increased. MVIC of shoulder flexion and
abduction and the 6MWT distance were also significantly improved.
Conclusions.– In FSHD, NMES strength training appears to be safe with
positive effects on muscle function, strength, and capacity for daily activities.CO20-006
Missions et rôles du service régional AFM Provence
J. Vergnettes
Association contre les myopathies, Luynes
Adresse email : jvergnettes@afm.genethon.fr
L’association franc¸aise contre les myopathies (AFM) a cre´er de`s le lendemain
du premier te´le´thon des services re´gionaux pour aider les familles de malades a`
s’organiser dans la vie quotidienne.
Ils sont compose´s d’un directeur d’une secre´taire et de techniciens d’insertion.
Les techniciens d’insertion sont des professionnels d’origine sociales ou
parame´dicales qui vont se former sur tous les aspects du handicap ge´ne´re´ par les
maladies neuromusculaires.
Nous proposons aux personnes et aux familles :
– une meilleure connaissance des aides existantes, des financements possibles et
des re´seaux compe´tents ;
– une meilleure compre´hension de la maladie, des soins, une orientation vers les
consultations spe´cialise´es ;
– une meilleure connaissance des droits et des de´marches a` entreprendre ;
– une e´coute, une analyse des situations, un soutien et un engagement ;
– une action de pre´vention et d’information de proximite´.
Nos principaux champs d’intervention sont : aides techniques ; le´gislation
sociale ; me´dical ; scolarite´ ; logement ; emploi ; aide a` la personne ;
ame´nagement de ve´hicule ; soutien.
Nous travaillons en e´troite collaboration avec le centre de re´fe´rence de
Marseille et en lien avec les MDPH de chaque de´partement.Nous sommes en
lien avec tout le re´seau me´dical, me´dico social et associatif.
Posters
PO08-001
Thérapeutic options in focal dystonia in musicians
(pianists). Treatment over 1 year and 10 patients
Y. Ivanovica,*, C. Copb
a Centro de referencia estatal de atencio´n a personas con enfermedades raras y
sus familias, Burgos , b Hospital 12 de Ocutubre, Madrid
* Auteur correspondant.
Email address : yerkoivanovic@gmail.com
Aim.– Focal dystonia in musicians is a rare but invalidating condition that may
lead to abandon the career to the musician who suffers it. In the absence of
standards and lack of treatment of this condition in musicians, a therapeutic
option and procedure is very important.
Material and method.– We evaluated this condition in patients who are
professional musicians, pianists, with typical dystonia of adductor pollicis and
have the diagnosed of focal dystonia in relation to their artistic activity, they
may have received at least one injection of botulinum toxin in last two years.
The parameters for assessing the effectiveness are the implementation of three
scales and arpeggios in a row in the key of C, E and A flat, and evaluating the
dystonic feeling control. Kinesitherapy was worked at the keyboard for specific
exercises, written taking special care of the decomposition of effects of
unwanted co-contraction by agonist and antagonist muscles. All professionals
were working the same program of exercises, at one hour a day. Treatment is
evaluated at the beginning and annually.
Result.– Seven of them went positively through the evaluation, while one did not
improve at all, one retrogress and one abandoned treatment.
Discussion.– It is a small series to evaluate the treatment, and we will expand
number of patients, due to difficulties of finding patients, but it is encouraging
that five patients achieved complete re-employment on their career.
PO08-002
Impact de l’arthrodèse du rachis dans les stratégies de
positionnement en fauteuil roulant de patients atteints de
Myopathie de Duchenne de Boulogne.
Pathologies neuromusculaires chez l’enfant et l’adulte / Annals of Physical and Rehabilitation Medicine 53S (2010) e106–e110e110C. Mauria,*, A. Gelisb, C. Fattalc
a Apighrem, Saint-Mathieu de Treviers ; b service MPR, CHU Caremeau,
Nıˆmes ; c me´decin chef d’e´tablissement, CMN Propara, Montpellier
* Auteur correspondant.
Adresse email : cecile.mauri@apighrem.fr
Objectifs.– Proble´matiques du positionnement en fauteuil roulant e´lectrique a`
propos de deux patients porteurs d’une maladie de D et B adultes l’un ayant
be´ne´ficie´ d’une arthrode`se du rachis et l’autre non.
Mate´riel.– Deux hommes d’aˆge adulte dont l’e´valuation des capacite´s motrices
des membres infe´rieurs sont e´value´es a` une score de Hammersmith de 0/36 ; le
premier a be´ne´ficie´ d’une arthrode`se du rachis niveau D5 et encrage sacre´ et
l’autre a refuse´ l’arthrode`se rachidienne. Les deux patients pre´sentent une
insuffisance respiratoire restrictive tre`s se´ve`re avec assistance ventilatoire
me´canique, une cardiomyopathie et une installation en fauteuil de dix heures
par jour.
Me´thode d’appareillage.– Pour le patient avec arthrode`se l’assise est e´quipe´e
d’un coussin air dont la pression de gonflage optimise´e est valide´e en test
d’assise informatise´, le dossier est modulaire avec des cales late´rales. La teˆte est
stabilise´e avec une teˆtie`re creuse. Pour le patient sans arthrode`se avec obliquite´
pelvienne et la scoliose double majeure l’assise est remplace´e par un grand
corset sie`ge incluant la teˆtie`re.
Re´sultats.– Les re´sultats sont appre´cie´s suivant des crite`res subjectifs de confort
et objectifs d’inte´grite´ cutane´e et de niveau de participation sociale.
Conclusion.– Le positionnement en fauteuil roulant e´lectrique de patients
atteints de myopathies e´volue´es ge´ne´rant des de´ficiences motrices et visce´rales
se´ve`res pose des proble´matiques tre`s diffe´rentes suivant l’existence ou non
d’une arthrode`se rachidienne. Si avec arthrode`se la correction posturale
confortable peut eˆtre obtenue a` l’inverse l’absence d’arthrode`se ne permet
d’envisager qu’une compensation de posture limitant le confinement au lit.
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Tétraparésie révélant une maladie de biermer
E.H. Kassimi*, A. Khadir, M. Bouchikhi, Y. Abdelfettah, A. EL Fatimi
CHU Ibn Rochd Casablanca Maroc
* Auteur correspondant.
Adresse email : kassimi24@hotmail.com
Introduction.– La carence en vitamine B12 est habituellement responsable
d’anomalies he´matologiques et de troubles digestifs. Les troubles neurolo-
giques y sont e´galement classiques et polymorphes repre´sente´s essentiellement
par la scle´rose combine´e de la moelle mais la te´trapare´sie reste rare.
Objectif .– Nous rapportons le cas d’un patient aˆge´ de 32 ans sans ante´ce´dents
pathologiques particuliers qui a pre´sente´ en mai 2009 une te´trapare´sie sur ane´mie
de Biermer suivi chez nous pour re´e´ducation. A` travers cette observation nous
essayons de faire un rappel des particularite´s cliniques, physiopathologiques etthe´rapeutiques de l’atteinte neurologique au cours de la maladie de biermer avec
une revue de la litte´rature.
Discussion.– Au plan physiopathologique les troubles neurologiques sont
inde´pendants de ceux responsables des anomalies he´matologiques. Ces troubles
sont domine´s par le tableau de scle´rose combine´e de la moelle. Le syndrome
pyramidal est souvent re´duit a` un signe de Babinski bilate´ral. Les autres signes
neurologiques sont tre`s polymorphes : neuropathies pe´riphe´riques, ataxie
ce´re´belleuse et atteinte des paires craˆniennes. Des troubles psychiatriques a` type
d’instabilite´ de l’humeur, d’hallucination, d’agressivite´, des troubles mne´siques
voire un syndrome de´mentiel, ont e´te´ rapporte´ surtout chez le sujet aˆge´. Le
traitement de l’atteinte neurologique dans le cadre du de´ficit en vitamine B12 ne
diffe`re pas du traitement des formes sans atteinte neurologique.
Conclusion.– Les troubles neurologiques par carence en vitamine B12 sont
polymorphes. Ils peuvent eˆtre isole´s et survenir en dehors de tout contexte
he´matologique et re´ve´ler la carence. Un traitement substitutif pre´coce est le seul
garant du pronostic de ces atteintes.
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Qualité de vie après rééducation d’une arthrodèse
scapulaire dans la myopathie facio-scapulo-humérale :
revue de la littérature illustrée par un cas
B. El Mabrouki*, L. Moustadraf, M. Asly, A. El Fatimi
CHU IBN Rochd Casablanca, Maroc
* Auteur correspondant.
Introduction.– La myopathie facio-scapulo-hume´rale est une affection
musculaire a` transmission autosomique dominante, d’e´volution lente, qui se
caracte´rise, en plus de l’atteinte faciale, par une atteinte initiale pre´dominante
sur les muscles fixateurs de la scapula. L’arthrode`se scapulo-thoracique suivi
d’une re´e´ducation bien conduite, chez ces patients permet, une bonne
re´cupe´ration fonctionnelle avec ame´lioration des activite´s quotidiennes. A`
travers une observation nous allons e´valuer la qualite´ de vie apre`s re´e´ducation
d’une arthrode`se scapulo-thoracique
Observation.– Mme C.M. aˆge´e de 45 ans suivie depuis 6 ans pour une
myopathie facio-scapulo-hume´rale. La patiente a pre´sente´ une diminution de la
mobilite´ des e´paules avec de´collement des omoplates geˆnant les activite´s de la
vie quotidienne L’examen clinique a note´ une diminution des amplitudes
articulaires des e´paules avec un de´collement statique et dynamique des
omoplates. La manœuvre de Horwitz e´tait positive dans les 2 cote´s. Devant ce
tableau, la patiente a be´ne´ficie´ d’une arthrode`se scapulo-thoracique droite
suivie d’une re´e´ducation fonctionnelle quotidienne L’e´volution a e´te´ marque´e
par l’ame´lioration de la mobilite´ et du bilan fonctionnelle de l’e´paule droite.
Discussion.– A` condition de respecter les indications, l’arthrode`se scapulo-
thoracique dans la FSH est utile et permet de compenser l’incapacite´
fonctionnelle de l’e´paule, ainsi d’ame´liorer la qualite´ de vie, dans la majorite´
des cas.
